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本研究では、遺伝学的に MTM1 遺伝子変異が確認された 15 人の XLMTM 患児の






これらの結果より、XLMTM 患者では、修正週数 34 週から生後 3 ヵ月の期間にお
いて、筋線維の成熟遅滞を示唆する所見は認められるものの、 動物モデルで観
察されるような形態学に正常な骨格筋の発達は認めらず、細胞骨格網の無秩序
さ、 T 管の増加と筋小胞体によって明示されるように、膜分画の全体的な局在
異常が示唆された。  
